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論文内容要旨
 Down症候群をはじめ最近10年ご)悶に数多くの染色体異常例が報告されたが,これら染色体
 異常症は胎生期の発育に関連して先天奇形及び知能障害とは密接な関係'麓ある。私は知能障害を有
 する集団の中で染色体異常症の占めろ実態を知る目的で,485名の精神薄弱児(以後精薄児)…
 の染色体検査を施行し各精薄児の身体的博徴,奇形に注意して臨床所見を観察し,精薄児に診ける
 先天奇形と染色体異常について追求した'、
 対象は宮城県内5ケ所の精薄児収容施設の全収容児童483名(男257名,女226名)で年
 令構成は5才から25才にわたるが,大部分は学童から20才未満である。知能障害痘は工.Q,
 測定不能群の重症から1.q.90以上の軽症まで広範にわたり,重症(工.q.20未満)
 120名,中等症(エ.q.20～49)190名,軽症(エ.窺.50以上)173名である。
 周産期障害,中枢神経系感染症,外傷など推定原因として後天的要素の強い精薄児群も含めた全収
 容児を対象にし,これらをあらかじめ視,打,聴,触診にて診察し先天奇形,変形を観察した。染色
 編寅査の方法はMOOrheadetalの変法により,ヘパリン処理注射器を用い,3～5濾の静
 脈由iを滅菌試験管にとり,白血球浮遊血漿部を培養瓶に分離し10%牛血清加McCOy・急5a
 Mediumを加えて全量10薦としPhy・tohemaggllltim・n-MO、2磁を加え57℃にてろ日
 間培養した。標本作成は,夢らかじめ2μ壁/寵澹度iのGOlcefnld.05紹を加えて2時間培養し
 分裂中期の核膜を集め,0.8%クエン峻ソーダ溶液で低張処理し,そ'の後カルノア固鰯飯で固定操
 作を繰返し,air-dry法にて細胞の1申展をはかり各例に4枚以上の乾燥標宏を作放した。標本
 はギムザ染色を施しカナダバルサムで封じて,顕微鏡の弱拡大で各染色体がよく拡がりこわれてい
 ない細胞をさがし酒浸で染色体の数,及び形態を観察した。分裂中期の核板を通常10ケ,数或は
 形態上不一致をみた時は更に50～100ケ以上数えてモザイクの有無を確認した。又随時顕微鏡
 写真を併用して詳細な核型分析を行った。
 その結果,常染色体異常症はDOwn症候群1ア名,B群染色体にRingを形成するeriau
 chat症候群1名,計r8名でその頻度は5.ア3%(男511%,女4.42%)となる。Down
 症候群のみの頻度は5.52%(男2.72%,女4.42%)を示し,精薄児群特に施設に於ける頻.度の
 従来の報告にみる5～20%に比し少い。これは対象の知能障害度.,年令など選び方及び医療水準,
 地域性等に依存するところが大きい。性染色体異常症はTripエ。.X2名,Turaer症候群,
 Klj.nefeher症候群,YY症候群各1名,計5名で,1.04%(男0.78%,女1.55%)
 をホした。従って全染色体異常症は25名で頻度としては4.76%に相当し,新生児期染色体異常
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 症の頻度1%の約5倍の高率で発見された。知能瞳害度との関係では1例のKlinefelL七er症候
 群を除いて全て1.Q,.50未満の中等症ないし重症程韓児群に発見された。更に未だ染色体異常
 症として確立されてはいないが,染色体の微・」・構造異常或はNOr皿alVariantとしての,
 拓16染色体りうち1ケが異常に大きい例が2名,D群,及び(}群染色体の付随体が異常に大きい
 例がそれぞれ1名,2名計5名あ・り,これらは普通でも2～5%程度認められるといわれ頻度の上
 では異常とは云えない。更にE群染色体と同等又はそれ以上の大きさを有するLOngYの男性を
 18名認め,特にエ.Q.50未満の重症,中等症群に約10%の高頻鷹で認めた。先天奇形に関
 しては外表奇形を主とし,一部先天性'L疾患,股関節脱臼等を含む簡単な診察で診断可能左ものを
 合せると精薄児全体の65.8%(男6Z5%,女64.2%)に何らかの奇形を有し,5つ以上の奇
 形を合せもつ例に限れば,男女共約25%に相当する。所謂特発性精薄児群では42%にろケ以上
 の奇形合併例を認めた報告もあるが,今回の調査対象は後天的原因によると推定される精薄児群も
 含み,特発性精薄児群に限れば先天奇形保有率は吏に高率になる。常染色体異常症コ8名中17
 名がDOwn症候群であり,その身体的徴候は特徴的で,臨床的にも診断可能であるが,性染色体
 異常症,NOrmalvarian七を有する個体に関しては著明煮身体徴候や奇形は認めず,外見上
 特徴的身体所見を欠く。従って所謂原因不明の精薄児として扱われている群の中に占めるこれらの
 染色体異常症の意義は大きい。以上のことより次の諸点を明らかにし得た。即ち
 1)染色体異常症は各々の出生頻度に比べ精薄児群には高頻度に発見され,精薄児群の凡そ5%を
 占める。旦つ1.q,50未満の重症ないし中等症精薄兇器に多い。
 2)精薄児祥では小奇形の俣有率が高く特に常染色体異常症に於ては特有の小奇形を有意つ差で多く
 保有する。一方性染色体異常症,或はNOrmaエ▽ariantとしての染色体に微小形態異常を有
 する精薄児群では,外表奇形の保有率で他の精薄児群との間に大毒な差は認め'左い。
 5)NOrmalvarian七と云われている。LongYが,精薄児群に高頻度で発見された。
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 審査結果の要旨
 最近出生前小児科という言葉をしばしば好んで使用ナるが,個体となるその始まりであ
 る受精卵ま両親の遺伝的要因をそなえているのみならす,胎芽期の発育も両親からの遺伝的要因
 の影響をうけ、妊娠中に作用する外因,たとえばViru8感染,ビタミン欠乏,放射線等の影響
 も非常に大きい。
 いわゆる知能発育障害児をみた場合,出産時期.幼児期の障害により後天的に知能の発育不全を
 来たすものも多いが,生れ乍らにして精薄児となる運命にあったと考えざるを得ない先天性の知
 能障害児も又多い。
 現在出来るBiochemicaエな検査を駆使して解明された先天性の代謝異常症も近年とみにそ
 の数を増し丸が,それらは恐らくは遺伝子の異常を伴っているのが大半であろう。
 r方,末梢血培養法の開発によ9染色体検査が比檬的容易に行えるようになったが,いわゆる
 遺伝子の異常を形態学的に証明し得た例液少ない。反面、光学顕微鏡のレベルで近年数多くの染
 色体異常症が確認されるに至り,先天奇形と知能発育瞳害との関係がかなり明らかにされて来た。
 この仕事は,知能障害児・・)中に占める染色体異常症の位置づけを知ることと,知能障害渡,他の
 身体徴候を知ることの他に,いわゆる先天性特発性精薄として一括される種々の疾患群の中から
 染色体異常症として確定診断さるべ窓側の割合を掴むことをも意図したものである。現段階では
 この診断がついたからとて治療にむすびつくものではないが,予防医学的に,そして又その児の
 養育上原因が明ら)かに'されたが為にそれを生かされる面が少なからずあるものと考える。
 これまで姓染色質検査により新生児とそして知能障害児と性染色体異常症(なかんづくX一染
 色体の数的異常症)との関係を寧た研究は多いが,集団遺伝学的見地から染色体異常症全般に亘
 り興、た研究は数少ない。
 今回の仕事で少くとも精薄施設収容児の約5%に染色体異常症を認め,且つ微小構造異常を数例
 認めていることは,未だ集団遺伝学的研究という面では例数の不足をいなめないが貴重な結果と
 ニレ.δ一'
 朽■」.O⊂1
 性染色体異常症を含bて染色体の種類と数の異常症はすてに出つくした感があり,これからは構
 造異常,そし・て遺伝子異常の解明に研究が向けられる段階と思われ,その一法として個々の染色
 体異常症の詳細な検討によシ}明らかにされる面もあろうが,又異常集団を検討し臨床的に共通点
 を見い出し,染色体,ひいてぱ遺伝子との結びつきをつきつめるのも一つの方法である。その意
 味でこの代物沖の・・。ngYの検討1蠣欲にはほど遠・ハが,構築卵⊂高頻度に認めたこと
 は一一二)のNeuesであグ新出な問題提起てもあり貴重なデータであると考える。
 一1直9一
長
等
 差「寸
出
寸
学
研
学
論
